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ÖZET
Nörofibromatozis tip 1, kahverengi süt lekeleri (café-au-lait), nörofibromlar,
iriste Lisch nodülü, optik gliom, aksiler çillenme ve kemik displazisi ile karakte-
rize de¤iﬂken görünümler gösteren otozomal dominant bir hastal›kt›r. Olgular-
da benign ve malign tümör oluﬂum s›kl›¤› art›ﬂ göstermektedir. En önemli ölüm
nedenleri santral ve periferik sinir sistemi malign tümörleridir. Subakut sklero-
zan panensefalit; ilerleyici davran›ﬂ bozukluklar›, miyoklonik konvülziyonlar ve
sonunda ölüm ile karakterize bir hastal›kt›r. Nörofibromatozis tip 1 tan›l› 9 ya-
ﬂ›ndaki olguda miyoklonik konvülziyon ve ilerleyici konuﬂma bozuklu¤u olmas›
nedeniyle subakut sklerozan panensefalit tan›s› konuldu. Literatürde nörofib-
romatozis tip1 ve subakut sklerozan panensefalit birlikteli¤i bildirilmedi¤i için
olgunun sunulmas› amaçland›. (Güncel Pediatri 2008; 6: 83-5)
Anahtar kelimeler: Nörofibromatozis tip 1, subakut sklerozan panensefalit,
konvülziyon
SUMMARY
Neurofibromatosis type 1 is an autosomal dominant disorder with variable 
expressivity. The major diagnostic features are cafe-au-lait spots, neurofibromas,
Lisch nodules of the iris, optic glioma, axillary freckling and bony dysplasia. 
Affected patients develop benign and malignant tumors with increased 
frequency. The major cause of death is malignancy including brain and 
malignant peripheral nerve sheath tumors. Subacute sclerosing panencephalitis
is a disorder characterized by progressive regression in behavior, myoclonic
seizures and finally death. We report a 9 year old girl with Neurofibromatosis
Type 1, observed to have myoclonic seizures and progressive deterioration of
speech, finally diagnosed as subacute sclerosing panencephalitis. Because it
is not previously reported in the literature, we aimed to report a 
Neurofibromatosis Type 1 patient with Subacute sclerosing panencephalitis.
(Journal of Current Pediatrics 2008; 6: 83-5)
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Nörofibromatozis tip 1 (NF1) otozomal dominant kal›-
t›m gösteren ve prevalans› yaklaﬂ›k olarak 1/4000-5000
civar›nda olan genetik geçiﬂli nörokütanöz bir hastal›kt›r.
Hastalar›n yar›s›ndan fazlas› yeni mutasyon sonucu oluﬂ-
maktad›r. Yap›lan çal›ﬂmalarda NF 1 geninin 17q 11.2 kro-
mozomu üzerinde oldu¤u gösterilmiﬂtir. NF 1 geni tümör
süpresör gen olarak fonksiyon göstermektedir ve nöro-
fibromin adl› proteini üretmektedir. NF 1 genindeki mu-
tasyonlar›n, nörofibromin düzeylerini düﬂürerek, yayg›n
tümör geliﬂmesine neden oldu¤u düﬂünülmektedir (1,2).
Tan›sal özellikleri, kahverengi süt lekeleri (café-au-lait),
Lisch nodülleri, aksiller çillenme, nörofibromlar, optik glio-
ma, psödoartrit, santral ve periferik sinir tümör oluﬂumu ola-
rak s›ralanmaktad›r. Çocuklardaki en önemli komplikasyonu
biliﬂsel fonksiyon bozuklu¤u olarak belirtilmektedir (1,2,3). 
Subakut sklerozan panensefalit (SSPE), santral sinir
sisteminin k›zam›k virüsu ile oluﬂan nörodejeneratif ve
enflamatuvar bir hastal›¤›d›r. Hastal›¤›n patogenezi tam
olarak aç›klanamam›ﬂt›r. Özellikle çocukluk ve adolesan
döneminde s›kt›r. K›zam›k enfeksiyonundan sonra genel-
de aylar-y›llar içinde ortaya ç›kar. Klasik olarak davran›ﬂ
de¤iﬂiklikleri, miyoklonik jerkler, mental gerileme, nöbet-
ler, ekstrapiramidal disfonksiyon ve görme bozuklu¤u ile
karﬂ›m›za ç›kabilmektedir. Hastal›k genellikle 5-15 yaﬂla-
r› aras›nda görülmektedir. K›z/erkek oran› yaklaﬂ›k olarak
1/3’tür. Hastalar›n ço¤unda yaﬂam›n ilk y›llar›nda geçiril-
miﬂ k›zam›k enfeksiyonu bulunmakta olup, k›zam›k enfek-
siyonundan 5-10 y›l sonra ortaya ç›kmaktad›r. Hastal›k
genellikle ilerleyicidir ve 1-3 y›l içinde ço¤u hastada ölü-
me yol açmaktad›r (4,5,6).
Olgu Sunumu
On yaﬂ›nda k›z hasta, denge kayb› ve yürürken düﬂme
ﬂikayeti ile baﬂvurdu. Öyküsünden daha önceden sa¤l›kl›
oldu¤u ancak son bir ayd›r ﬂikayetlerinin baﬂlad›¤› ve h›zla
ilerledi¤i ö¤renildi. Özgeçmiﬂinde 3 yaﬂ›nda k›zam›k enfek-
siyonu geçirdi¤i ve aﬂ›lar›n›n düzenli yap›lmad›¤› ö¤renildi. 
Fizik muayenesinde, genel durumu iyi idi, iletiﬂim tam
olarak kurulam›yordu. Koltuk alt›nda çillenmesi, gövdede
ve ekstemitelerinde toplam 6 adet 5 mm’den büyük sütlü
kahverengi lekeleri (cafe-au-lait) vard›. Nörolojik muaye-
nede konuﬂmas› tam anlaﬂ›lam›yor, her iki üst ve alt eks-
tremitede miyoklonik hareketleri, hafif hipotonisi ve art-
m›ﬂ derin tendon refleksleri mevcuttu, yürümesi ataksik
ve dengesizdi. Kas gücü ve kraniyal sinir muayenesi nor-
mal saptand›. 
Laboratuvar incelemesinde bir özellik saptanmayan
hastan›n göz muayenesinde Lisch nodülleri ve görme
keskinli¤inin sa¤da 2/10 ve solda 3/10 oldu¤u saptand›.
Magnetik resonans görüntülemede (MRG), T2 a¤›rl›kl› ke-
sitlerde iki tarafl› derin ak maddede, bazal ganglionlarda
nodüler hamartomlara ikincil sinyal art›ﬂlar› bulundu 
(Resim 1). Klinik ve laboratuar bulgularla hastaya nörofib-
romatozis tip 1 tan›s› konuldu. Miyoklonik nöbetler için
valproik asit (20 mg/kg) ve karbamazepin (30 mg/kg) teda-
visi baﬂland›. Tedaviye ra¤men miyoklonik konvülziyonla-
r› kontrol alt›na al›namayan hastan›n konuﬂmas› ve biliﬂ-
sel fonksiyonlar› giderek bozuldu. Baﬂ›n öne düﬂmesi ve
absans tarz› konvülziyonlar› olmaya baﬂlad›. K›zam›k öy-
küsü nedeniyle hastada SSPE tan›s› düﬂünüldü. Elektro-
ensefalografi (EEG)’de iki tarafl› yavaﬂ diken dalga aktivi-
tesi gözlendi (Resim 2). Lomber ponksiyonda BOS’ta oli-
goklonal bant ve k›zam›k antikoru pozitif saptand›. Antikon-
vülzif tedaviye isoprinosin (100 mg/kg) eklendi. Genel duru-
mu giderek bozulan ve yürüyemeyen hastaya ek olarak al-
fa interferon (1x106 IU) tedavisi baﬂland›. Hasta halen teda-
vi alt›nda genel durumu kötü durumda izlenmektedir.
Tart›ﬂma
NF 1 gidiﬂi s›ras›nda konvülziyon ortaya ç›kabilmekte-
dir. Tuberous sklerosis, Sturge-weber gibi nörokütanoz
hastal›klar›n aksine konvülziyon daha nadir olarak ç›k-
maktad›r. Konvülziyon s›kl›¤› çeﬂitli çal›ﬂmalarda, %4,2 ile
%6 olarak verilmektedir (7,8). Kulkantrakorn ve ark’lar›n›n
yapt›¤› çal›ﬂmada, 499 NF 1’li hastan›n sadece 21’inde
konvülziyon saptanm›ﬂt›r. Çal›ﬂmada, konvülziyon neden-
leri, tedaviye yan›t ve konvülziyon tipi araﬂt›r›lm›ﬂ olup, 
Resim 1. Her iki serebral hemisferde derin ak maddede ve bazal
gangliyonlarda nodüler hamartomalar
Resim 2. Elektroensefalografi (EEG)’de iki tarafl› yavaﬂ diken dalga
aktivitesi
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21 hastan›n 15’inde k›smi, 6’s›nda yayg›n tonik-klonik
konvülziyon bulunmuﬂtur. Üç hastada ayn› zamanda
ateﬂli konvülziyon gözlenmiﬂtir. Hastalar›n hiçbirinde
konvülziyonu aç›klayacak kortikal displazi veya korteks
alt› bölgesel beyin lezyonlar› saptanmam›ﬂt›r. Hastalar›n
ço¤unda konvülziyon tekli antikonvülzan ilaçla kontrol al-
t›na al›nm›ﬂ ve di¤er nörokütanöz hastal›klardan daha ko-
lay kontrol sa¤land›¤› bildirilmiﬂtir (8).
Nörofibromatozis tip 1 hastalar›n %75’inde MRG ile
bölgesel anormal sinyal art›ﬂlar› saptanabilmektedir. S›k-
l›kla pons, serebellar ak madde ve internal kapsülde göz-
lenmektedir. Sinyal art›ﬂlar› hamartom, anormal glial
hücre ço¤almas› veya anormal miyelinizasyona ba¤l›
olabilmektedir. Genellikle ergenlik dönemi öncesi s›k
gözlenirken, baz› olgularda ergenlik sonras› gerileyebil-
mektedir (9,10). Olgumuzda her iki serebral hemisferde
derin ak maddede ve bazal gangliyonlarda nodüler ha-
martomlara ikincil sinyal art›ﬂlar› saptand›. 
Sonuç olarak, NF 1 ile iliﬂkili konvülziyon oldukça na-
dir olarak karﬂ›m›za ç›kmaktad›r. Konvülziyon genellikle
k›smi veya yayg›n tonik-klonik karakterlidir. ‹lerleyici dav-
ran›ﬂ bozukluklar› ve miyoklonik jerk gibi tipik olmayan
bulgularla baﬂvuran hastalarda SSPE gibi ek hastal›kla-
r›n düﬂünülmesi önemlidir. 
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